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Uvod: Birt-Hogg-Dube sindrom je redka avtosomno dominantna dedna bolezen, ki nastane 
zaradi mutacije gena folikulin. Beljakovina folikulin je prisotna v celicah in ima vlogo 
zaviralca rasti tumorjev. Za Birt-Hogg-Dubov sindrom so značilni benigni tumorji kože, 
maligni tumorji ledvic in ciste na pljučih, zaradi katerih pride do spontanega pnevmotoraksa. 
Pacienti imajo lahko le enega, dva ali pa vse tri izražene simptome. Najpogosteje izražena 
simptoma sta ciste na pljučih in fibrofolikulomi, ki se razvijeta pri 82–92 % pacientov z Birt-
Hogg-Dube sindromom. Medicinska sestra ima pomembno vlogo pri obravnavi pacienta, 
prepoznavanju zapletov in spremljanju pacienta po postavitvi diagnoze. Izvaja zdravstveno 
vzgojo in s tem pripomore k boljšemu poznavanju in spoprijemanju pacienta s to obliko 
dednega obolenja. Namen: Namen diplomskega dela je predstaviti redko dedno bolezen Birt-
Hogg- Dube sindrom, opisati mehanizem nastanka in zdravljenje spontanega pnevmotoraksa, 
malignih tumorjev ledvic in fibrofolikulomov ter izpostaviti vlogo medicinske sestre pri 
obravnavi pacientov z Birt-Hogg-Dube sindromom, ki imajo različno izražene simptome. 
Metode dela: Uporabljena je bila deskriptivna metoda dela s kritičnim pregledom slovenske 
in angleške znanstvene in strokovne literature s pomočjo elektronskih podatkovnih baz 
CINAHL in Medline. Uporabljeni so bili tudi zborniki, knjige in učbeniki. Pomagali smo si 
tudi z Google Učenjakom in tujimi strokovnimi spletnimi stranmi. Za vsebinsko sintezo je 
bilo uporabljenih 42 virov v angleškem jeziku in 12 slovenskih virov. Razprava in 
zaključek: Temeljne življenjske aktivnosti pri katerih se najpogosteje pojavijo negovalni 
problemi pacienta z Birt-Hogg-Dube sindromom so: Dihanje in krvni obtok, izogibanje 
nevarnostim v okolju, gibanje in ustrezna lega, osebna higiena in urejenost, odnosi z ljudmi, 
izražanje čustev. Ugotovili smo, da je obolenje zelo redko in še neraziskano, predvsem zaradi 
nizkega števila pacientov. Pomembno je izobraževanje zdravstvenih delavcev, da pravočasno 
prepoznajo dedno obolenje in s tem vplivajo na boljši izid zdravljenja, zmanjšajo zaplete pri 
zdravljenju in pripomorejo k boljši kvaliteti pacientovega življenja. Z izobraževanjem 
medicinskih sester, ki so ob pacientu stalno prisotne, bi se lahko število neodkritih pacientov z 
Birt-Hogg-Dube sindromom zmanjšalo. 
Ključne besede: dedne bolezni, ciste na pljučih, spontani pnevmotoraks, tumorji ledvic, 




















Introduction: Birt-Hogg-Dube syndrome is a rare and hereditary autosomal dominant 
condition, which is caused by mutations in the Folliculin gene. Folliculin is a protein found in 
cells and acts as a tumor suppressor. Birt-Hogg-Dube syndrome is characterized by 
noncancerous tumors of the skin, cancerous tumors of the kidneys and pulmonary cysts, 
which are the cause of primary spontaneous pneumothorax. Patients may exhibit from one to 
a combination of all three symptoms. The most commonly manifested are fibrofolliculomas 
and pulmonary cysts, which occur in 82–92% of the patients diagnosed with Birt-Hogg-Dube 
syndrome. The nurse plays an important role in treating the patient, identifying complications, 
and watching the patient after diagnosis. They educate the patient on the condition and thus 
help them deal with the syndrome and contribute to their better understanding of it. Purpose: 
The purpose of this thesis is to introduce the rare and hereditary Birt-Hogg-Dube syndrome, 
describe the development and subsequent treatment of spontaneous pneumothorax, cancerous 
tumors of the kidneys and fibrofolliculomas, and to emphasize the role of nurses who treat 
patients that show different symptoms of the Birt-Hogg-Dube syndrome. Methodology: A 
descriptive method was applied for the means of the thesis, with a critical analysis of 
Slovenian and English scientific and specialised literature, using of CINAHL and Medline 
databases. Collections of scientific papers, books and specialised textbooks have also been 
used in the research, together with Google scholar and foreign specialised web pages. There 
were 42 English and 12 Slovenian relevant sources. Discussion and conclusion: When it 
comes to fundamental needs of human the most common nursing problems with Birt-Hogg-
Dube patient's are: breathing normally, avoiding dangers in the environment and avoiding 
injuring others, keeping the body clean and well groomed, protecting the integument, 
communicating with others, maintaining relationships, and expressing emotions. We have 
concluded that the condition is extremely rare and under-researched, mainly due to the small 
number of patients with the condition. Educating health professionals is crucial, as it would 
help them to identify the hereditary condition in time and contribute to a better outcome of the 
treatment, reduce complications during treatments, and assure a better quality of life for the 
patients. Educating nurses, who are constantly by the patient's side, would greatly decrease 
the number of undetected cases with Birt-Hogg-Dube syndrome. 
Key words: hereditary diseases, pulmonary cysts, spontaneous pneumothorax, kidney tumors, 
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SEZNAM UPORABLJENIH KRATIC IN OKRAJŠAV 
 
BHD Birt-Hogg-Dube 
CT Računalniška tomografija (computed tomography) 
MRT Magnetno resonančna tomografija (magnetic resonance tomography) 
MS Medicinska sestra 
SP Spontani pnevmotoraks 
TŽA Temeljne življenjske aktivnosti 
VAL Vizualna analogna lestvica 






Dedne bolezni so posledice poškodb na ravni genov, ki jih podedujemo in so genetsko 
pogojene. So velik zdravstveni, socialni in čustveni problem tako za posameznika kot za 
celotno družbo. Večina dednih bolezni je redkih. Zgodnje odkrivanje gensko pogojenih 
bolezni je zelo pomembno. Z zgodnjim odkrivanjem se gensko pogojene bolezni preprečuje,  
nadzoruje, lajša, v bližnji prihodnosti pa se jih bo tudi zdravilo (Komel, 2010). 
Birt-Hogg-Dube (BHD) sindrom je redka avtosomno dominantna dedna bolezen, katere 
incidenca znaša 1/200.000 in nastane zaradi mutacije gena folikulin, ki vsebuje navodila za 
izdelavo beljakovine folikulin (BHD foundation, 2014; Furuya, Nakatani, 2013; Predina et al., 
2011). Ferreira-Francisco in sodelavci (2015) navajajo, da folikulin sodeluje pri celičnih 
mehanizmih in ima vlogo zaviralca rasti tumorjev. Je visoko izražen v stromalnih celicah, 
pnevmocitih tipa I v pljučih, kot tudi v koži in ledvicah. Kot piše BHD foundation (2014), je 
do sedaj v znanstvenih člankih opisanih le 600 družin z BHD sindromom. 
Za BHD sindrom so značilni benigni tumorji kože, maligni tumorji ledvic, ciste na pljučih in 
spontani pnevmotoraksi (SP) (Gupta et al., 2013; Furuya, Nakatani, 2013). Pacienti z BHD 
sindromom imajo lahko enega, dva ali pa vse tri izražene značilne simptome. Ciste na pljučih, 
ki ob razpoku privedejo do SP, so največkrat prvi in najbolj pogost simptom dedne bolezni 
(Fabre et al., 2014).  
Poleg cist na pljučih so najpogostejša manifestacija BHD sindroma tudi benigni tumorji lasnih 
foliklov, fibofolikulomi. Postavitev diagnoze z BHD sindromom s povezanimi kožnimi 
spremembami temelji na klinični sliki in histološki preiskavi kožnih sprememb. 
Fibrofolikulomi so benigni, neboleči in za pacienta predstavljajo le kozmetični problem 
(Schmidt, Linehan, 2015; Menko et al., 2009).  
Za pacienta z BHD sindromom je rak ledvic najbolj življenje ogrožajoč. Pacienti z BHD 
sindromom za rakom ledvic zbolijo zgodaj, že pred 50. letom starosti. Tumorjev je več in so 
lahko prisotni na obeh ledvicah (Menko et al., 2009). Klinični sum, da gre za dedno obliko 
raka ledvic, je bistven za postavitev pravilne diagnoze. Zgodnja prepoznava vodi pacienta v 
pravilno obravnavo, boljšo oskrbo in pravilen nadzor. V bližnji prihodnosti bo zdravljenje 
prilagojeno posamezniku glede na njegov genetski zapis (García-Donas et al., 2011). 
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Za medicinsko sestro (MS) je pomembno, da pozna simptome BHD sindroma. Če pri 
pogovoru s pacientom in s svojci posumi, da imajo znake BHD sindroma o tem obvesti 
zdravnika, ki lahko predlaga nadaljnjo obravnavo za potrditev diagnoze kot je npr. genetsko 
testiranje. MS posreduje temeljne zdravstveno-vzgojne vsebine pacientu in njegovim 
družinskim članom o možnih zapletih, zdravem načinu življenja, poudari pomembnost 
nadzora bolezni (Hawks et al., 2016).  
Zdravstvena nega pacienta z BHD sindromom vključuje obravnavo pacienta vseh obdobjih. 
Vsebuje širok obseg aktivnosti, ki jih MS izvaja s pomočjo procesne metode dela in na 
podlagi sprejetih standardov. V zdravstveni negi pacienta z BHD sindromom ima MS različne 
funkcije, ki se nanašajo na pacientove življenjske izkušnje in njegovo doživljanje zdravljenja 
(Smeltzer et. al., 2010). 
MS, ki skrbi za pacienta z BHD sindromom po operativnem posegu zaradi SP ali zdravljenja 
tumorjev ledvic, mora poznati zaplete, do katerih lahko pride zaradi gensko pogojenih 
obolenj. Izid kirurškega zdravljenja se lahko zaradi prisotnosti dednega obolenja spremeni in 
vodi v zaplet med anestezijo ali po njej. Pogosti zapleti pri pacientu z BHD sindromom po 
operativnem posegu zaradi tumorjev ledvic so: izguba krvi zaradi krvavitve, napihnjenost 
trebuha, paralitični ileus, globoka venska tromboza in embolija. Pri pacientu z BHD 
sindromom lahko zaradi mehanske ventilacije med operativnim posegom pride do razpoka 
cist v pljučih, kar vodi v nastanek spontanega oz. tenzijskega pnevmotoraksa (Stamatakis et 
al., 2013; Smeltzer et al., 2010).  
 
 
1.1 Teoretična izhodišča 
BHD sindrom je bil prvič opisan leta 1977. Trije kanadski zdravniki, Arthur Birt, Georgina 
Hogg in James Dube, po katerih se sindrom tudi imenuje, so v znanstvenem članku 
obravnavali zadnje tri generacije velike kanadske družine. Posamezni člani družine so imeli 
na predelu kože obraza in vratu številne svetlo obarvane tumorje lasnih foliklov, 
fibrofolikulome (Schmidt, Linehan, 2015). Kasnejše študije so pokazale, da so ključne 
značilnosti tega sindroma poleg benignih tumorjev kože tudi ciste na pljučih, ki privedejo do 
SP, ter maligni tumorji ledvic (Skolnik et al., 2016).  
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Zaradi fenotipske raznolikosti je evropski konzorcij za BHD sindrom oblikoval diagnostične 
kriterije, ki vključujejo dva glavna in tri pomožne diagnostične kriterije (Menko et al., 2009). 
Glavna diagnostična kriterija sta vsaj pet histološko potrjenih fibrofolikulomov ali z 
genetskim testiranjem dokazana mutacija gena folikulin. Pomožni kriteriji so ciste na pljučih, 
prisotne na obeh pljučnih krilih, ki niso nastale zaradi drugega očitnega vzroka, z ali brez SP;  
maligni tumorji ledvic, ki nastanejo pred petdesetim letom starosti, so multifokalni ali  
prisotni na obeh ledvicah hkrati, ali gre pri tumorjih histološko za hibridni onkocitni tumor; 
kriterij je tudi sorodnik prve stopnje, ki ima BHD sindrom (Menko et al., 2009). 
Menko  in sodelavci (2009) navajajo, da pacient izpolnjuje diagnostični kriterij za postavitev 
diagnoze BHD sindroma, če izpolnjuje enega glavnega ali dva pomožna diagnostična 
kriterija. 
1.1.1 Ciste na pljučih in primarni spontani pnevmotoraksi 
Za BHD sindrom je značilno, da se v pljučih razvijejo z zrakom napolnjene ciste- 
pnevmociste (slika 1), ki se jih dokaže z računalniško tomografijo (ang. computed 
tomography – CT) prsnega koša. Je najpogostejši simptom tega obolenja in se razvije pri 90 
% pacientov z BHD sindromom (Minnis et al., 2016). Ciste so ostro omejene, nepravilnih 
oblik, imajo tanko steno in so različnih velikosti. Merijo od nekaj milimetrov do več kot dva 
centimetra. Pacienti imajo lahko le nekaj ali pa več kot sto cist. Največkrat se nahajajo pod 
plevro na področju spodnjega dela pljuč in mediastinuma. Ciste ne vplivajo na pljučno 
funkcijo. Nekateri pacienti imajo blage nespecifične znake obstruktivne bolezni dihal 
(Furuya, Nakatani, 2013; Tobino et al., 2011; Agarwal et al., 2011; Ayo et al., 2007).  
Toro in sodelavci (2007) pišejo, da je prisotnost cist v pljučih tesno povezana z nastankom 
SP, do katerega pride ob razpoku ciste pred 40. letom starosti v povprečju pri približno 30 % 
pacientov z BHD sindromom. Pacienti imajo lahko le eno epizodo SP, vendar so zanje 
značilnejši ponavljajoči se SP.  
Light (2014) in Alhady (2014) dodajata, da naj bi na raztrganje subplevralne ciste na pljučih 
vplivalo okolje (spremembe v zračnem tlaku, vreme, temperatura zraka, vlažnost zraka, letni 
časi), potapljanje, izpostavljenost glasbi, vendar je področje še neraziskano. 
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Skoraj vsi pacienti z BHD sindromom ob nastanku SP poročajo o nenadni, akutni plevritični 
bolečini v prsnem košu, ki navadno spontano izzveni v 24-ih urah in je najpomembnejši znak 
SP. Dispneja je lahko prisotna, vendar je običajno zelo blaga. 10 % pacientov pa nima 
kliničnih znakov, značilnih za SP (Al-Hameed et al., 2015; Zhigang et al., 2014; Woodrow, 
2013; Štupnik, 2013; Noppen, 2010). Light (2014) poudarja, da se SP običajno pojavi v 
mirovanju, čeprav se v nekaterih primerih pojavi tudi med telesno aktivnostjo. 
 
 
Slika 1: Ciste v pljučih (Pfaffenroth, Linehan, 2008). 
Zdravljenje SP pri pacientu z BHD sindromom se ne razlikuje od zdravljenja SP pri pacientih, 
ki nimajo BHD sindroma in je odvisno od resnosti simptomov in velikosti pnevmotoraksa 
(Schmidt, Linehan, 2015; Menko et al., 2009). 
Rentgensko slikanje prsnega koša je osnovna metoda za odkrivanje in oceno velikosti 
pnevmotoraksa. Za zdravljenje SP uporabljajo različne metode: opazovanje, torakalna 
punkcija, torakalna drenaža, videotorakoskopija (angl. video-assisted thoracoscopic – VATS), 
toraktomija. Ključno zdravljenje SP, pri stabilnih pacientih brez znakov težkega dihanja in z 
majhnim SP z globino manj kot 1 cm, je opazovanje pacientov z aplikacijo kisika po naročilu 
zdravnika (Zhigang et al., 2014). Alhady (2014) in Štupnik (2013) navajata, da terapija s 
kisikom preko kisikove maske z rezervoarjem (ohio maska) 15 L/min izboljša hipoksijo in 
poveča resorbcijo zraka iz plevralne votline za kar 3–4 krat. Pri večjih SP je potreben kirurški 
poseg, torakalna punkcija (izpraznilno - razbremenilna punkcija) ali torakalna drenaža. 
Zhigang in sodelavci (2014) dodajajo, da je torakalna punkcija za paciente manj boleča od 
torakalne drenaže, pacientu ni potrebno ostati na zdravljenju v bolnišnici . 
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Torakalna drenaža je aseptični invazivni poseg, kjer v plevralni prostor vstavijo cevko - 
torakalni dren (peti medrebrni prostor v sprednji aksialni liniji), ki je priključena na napravo, 
ki omogoča enosmerno sesanje zraka in zbiranje tekočine iz plevralne votline, pri tem pa se 
ustvarja podtlak. Večina pacientov z BHD sindromom ima ponavljajoče SP, zato je potrebno 
kirurško zdravljenje le-teh z mehansko plevrodezo. Pri ponavljajočih SP prepreči uhajanje 
zraka le operativno zdravljenje s torakoskopijo ali torakotomijo. VATS je minimalno 
invaziven operativni poseg v splošni anesteziji, s katerim odstranijo pljučno tkivo, ki 
povzroča ponavljajoče vdiranje zraka v plevralni prostor.  
Z videotorakoskopijo se izvaja tudi mehanska plevrodeza. Pri mehanski plevrodezi s 
kirurškimi inštrumenti podrgnejo po plevri. Plevra zakrvavi, nastane vnetna reakcija in plevri 
se zlepita. Plevrodeza se lahko izvaja tudi brez operativnega posega, kjer po torakalnem drenu 
vbrizgajo kemično snov, najpogosteje smukec (magnezijev silikat). Pacienta obračajo, da se 
smukec razporedi po celotni prsni votlini. Ta metoda se imenuje kemična plevrodeza. 
Toraktomija ali resekcija pljuč spada med bolj invazivne operativne metode, gre za operacijo 
na odprtem prsnem košu. Pri toraktomiji je boljša preglednost in lažji dostop do poškodovanih 
struktur (Alhady, 2014; Woodrow, 2013; MacDuff et al., 2010). 
2.1.1 Rak ledvic 
4–8 % rakov ledvic je dedno pogojenih. Poleg BHD sindroma so to še leiomiomatozni rak 
ledvic, Von Hippel-Lindau in dedni papilarni rak ledvic. V zadnjih 25-ih letih je bilo odkritih 
več genov, katerih mutacije povzročijo nagnjenost k nastanku raka in zahtevajo vseživljenjski 
nadzor in spremljanje pacienta (Hawks et al., 2016). 
Pri pacientih z BHD sindromom maligni tumorji ledvic nastanejo pri 12–34 % in v srednji 
starosti med 48. in 52. letom. Histologija ledvičnih tumorjev je zelo raznolika in se razlikuje 
od histologije ledvičnih tumorjev pri ostali populaciji pacientov. Največja skupina so hibridni 
onkocitni tumorji (50 %), ki imajo lastnosti kromofobnega karcinoma in onkocitoma. Sledijo 
kromofobni karcinom (35 %), svetlocelični karcinom (9 %), onkocitom (5 %) in papilarni 
karcinom (2 %). V ledvici se lahko hkrati razvijejo tumorji, ki so različne histologije 
(Schmidt, Linehan, 2015; Pavlovich et al., 2002). 
Ertemi in sodelavci (2017) poudarjajo, da incidenca raka ledvic zadnja desetletja narašča. Z 
lažjo dostopnostjo do slikovne diagnostike, kot je CT in magnetno resonančne tomografije 
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(ang. magnetic resonance tomography – MRT), je veliko ledvičnih tumorjev odkritih še 
preden se pri pacientih pojavijo simptomi. Tumorji so majhni in z odstranitvijo le dela ledvice 
s tumorjem so pacienti z BHD sindromom ozdravljeni in ne potrebujejo nadaljnjega 
zdravljenja. 
Pristop pri kirurškem zdravljenju malignih tumorjev ledvic je odvisen od velikosti tumorjev, 
števila, lege, hitrosti rasti tumorjev in splošnega zdravstvenega stanja pacienta. Kirurška 
odstranitev tumorja se priporoča, ko tumor doseže velikost treh centimetrov. V primeru, ko je 
v ledvici več tumorjev, se hkrati odstrani tudi vse ostale tumorje, ki so prisotni v ledvici in so 
manjši od treh centimetrov. Ker tumorji ledvic pri pacientu z BHD sindromom običajno niso 
visoko maligni in je v literaturi zabeleženih le nekaj smrti zaradi razsoja tumorja, je 
pomembno, da se pri kirurški odstranitvi tumorja izreže tumor s čim manj okolnega tkiva, s 
ciljem ohranjanja ledvične funkcije. Obstaja namreč velika verjetnost, da bo pacient z BHD 
sindromom potreboval ponovni operativni poseg zaradi nove rasti ledvičnih tumorjev 
(Stamatakis et al., 2013; Houweling et al., 2011; Claessens et al., 2010).   
Za odstranitev tumorjev je primerna klasična odprta ali laparoskopska delna odstranitev 
ledvice. Za odstranitev tumorjev pri pacientu z BHD sindromom se ne priporočata  
radiofrekvenčna  ablacija in krioterapija, ki sta primerni za starejše paciente z enim tumorjem, 
pri katerih kirurški poseg ni možen zaradi pridruženih bolezni in slabega splošnega stanja. Pri 
pacientih z BHD sindromom, ki so bili zdravljeni z radiofrekvenčno ablacijo ali kriopterapijo, 
je pri ponovni rasti tumorja, ki je zahteval ponoven kirurški poseg, pogosto prišlo do zapletov 
med operacijo, katerih posledica je bila popolna odstranitev ledvice (Stamatakis et al., 2013).  
Spremljanje pacientov z BHD sindromom je zelo pomembno, saj se lahko v kateremkoli 
življenjskem obdobju razvijejo tumorji na ledvicah. Priporoča se spremljanje pacientov od 
dvajsetega leta dalje z MRT in to vsakih 36 mesecev. CT se ne priporoča zaradi večkratne 
velike izpostavljenosti pacienta rentgenskemu sevanju. Prav tako se za ugotavljanje 
prisotnosti tumorjev na ledvicah ne priporoča ultrazvočna diagnostika, saj je gostota tumorjev 
pri pacientih z BHD sindromom zelo podobna gostoti ledvičnega parenhima in se tumorje 
lahko spregleda, še posebej, če so manjši od treh centimetrov (Stamatakis et al., 2013). 
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3.1.1 Benigni tumorji lasnih foliklov 
Benigni tumorji lasnih foliklov (fibrofolikolomi) se po 25. letu starosti razvijejo pri 82–92 % 
pacientov z BHD. So okrogle oblike, bledo rumene ali bele barve, v premeru merijo 2–4 mm. 
So neboleči, nastanejo na obrazu, vratu in zgornjem delu prsnega koša. Na koži se nahajajo 
posamezno ali v skupinah (slika 2). Poleg fibrofolikulomov so na koži lahko prisotni tudi 
trihodiskomi in akrohordomi (Kluger et al., 2010; Toro et al., 2008; Leter et al., 2008; 
Schmidt et al., 2005). Trihodiskomi so lezije na koži in so zelo podobni fibrofolikulomom. 
Trihodiskomi  imajo barvo kože. Nekateri zdravniki so mnenja, da gre pri fibrofolikulomih in 
trihodiskomih za isto vrsto sprememb na koži, ki so različno izražene (BHD foundation, 
2014).  
Uveljavljena sta dva načina zdravljenja fibrofolikulomov. Kirurški način, kot so kavterizacija, 
kiretaža, radiofrekvenčna ablacija in krioablacija, ter laserski način. (Schmidt, Linehan, 2015; 
Pritchard et al., 2007; Gambichler et al., 2000). 
 
 





Namen diplomskega dela je na osnovi pregleda obstoječe slovenske in tuje znanstvene in 
strokovne literature predstaviti zelo redko dedno bolezen BHD sindrom, opisati mehanizem 
nastanka in zdravljenje SP, malignih tumorjev ledvic in fibrofolikulomov ter izpostaviti vlogo 
medicinske sestre pri obravnavi pacientov z BHD sindromom, ki imajo različno izražene 
simptome. 
Cilj diplomskega dela je: 















3 METODE DELA  
V diplomskem delu je bila uporabljena deskriptivna metoda dela s kritičnim pregledom 
slovenske in angleške znanstvene in strokovne literature. Zbiranje podatkov iz strokovne 
literature smo pridobili z uporabo spletnega portala Digitalne knjižnice Slovenije (dLib.si), 
Digitalne knjižnice Univerze v Ljubljani (DiKUL) in v spletnih bazah podatkov: CINAHL in 
Medline. Pomagali pa smo si tudi z Google Učenjakom in tujimi strokovnimi spletnimi 
stranmi. 
Iskanje relevantne literature je potekalo tudi s pomočjo knjižnično informacijskega sistema 
COBBIS v knjižnici Zdravstvene fakultete Ljubljana, v splošnih knjižnicah, in sicer Mestni 
knjižnici Jožeta Mazovca in Knjižnici Jarše ter v Centralni medicinski knjižnici. Pregledali 
smo tudi strokovne članke iz različnih strokovnih revij, zbornikov in učbenikov s področja 
torakalne kirurgije. 
Pri iskanju angleške literature preko naštetih informacijskih virov smo uporabili naslednje 
ključne besede ter besedne zveze: spontaneous pneumothorax, Birth-Hogg-Dube syndrome, 
lung cysts, nursing care of patients with intrapleural drains, respriratory system, chest drains, 
drainage, suction, povezane z operatorjem »AND«. Ključne besede, ki smo jih uporabili v 
slovenskem jeziku, so: spontani pnevmotoraks, torakalna drenaža, rak ledvic, medicinska 
sestra, punkcija, zdravstvena nega, VATS, plevrodeza, povezane z operatorjem »IN«. 
Vključitveni kriteriji za pridobitev relevantne literature so bili: članki v slovenskem in 
angleškem jeziku, dostop do člankov v celotnem besedilu (full text), strokovnost, članek z 
recenzijo, neplačljivost člankov in časovna omejitev med leti 2007 in 2017. Enot, ki so 
ustrezale kriterijem, je bilo 198. Po končnem pregledu in prebiranju virov smo za pisanje 
diplomskega dela uporabili 53 enot, od tega 42 v angleškem in 12 v slovenskem jeziku. 
Birt-Hogg-Dube sindrom je zelo redka bolezen, zato smo pri pregledu literature razširili 
časovno omejitev letnic objav strokovnih člankov, vendar smo se osredotočili predvsem na 
novejše. V literaturo smo vključili dva članka, ki sta starejša od desetih let, in sicer iz leta 




4 ZDRAVSTVENA NEGA PACIENTA Z BIRT-HOGG-DUBE 
SINDROMOM 
Pacienti z BHD sindromom razvijejo različne simptome, izražen imajo lahko le en simptom, 
dva ali pa vse tri (fibrofolikulome, SP in maligne tumorje ledvic). Celo znotraj iste družine se 
glede na izražene simptome člani družine med seboj razlikujejo (Menko et al., 2009).   
MS ima pomembno vlogo pri obravnavi pacienta, prepoznavanju zapletov in spremljanju 
pacienta po postavitvi diagnoze. Poznati mora posebnosti zdravstvene nege pacienta z BHD 
sindromom pri vseh treh pojavnih oblikah. 
4.1 Posebnosti zdravstvene nege pacienta z Birt-Hogg-Dube  
sindromom, ki ima spontani pnevmotoraks 
Pri pacientih z BHD sindromom, ki imajo SP, je pogost poseg vstavitev torakalne drenaže, ki 
je aseptični postopek, katerega izvede zdravnik in mu MS asistira. Zdravnik seznani pacienta 
o posegu in o možnih zapletih med posegom, pacient podpiše soglasje za poseg. MS mora v 
celoti poznati postopek vstavitve torakalne drenaže (Licul, 2014; Briggs 2010; Menko, 2009; 
Kodila, 2008). 
MS pacientu na razumljiv in enostaven način razloži dobljene informacije o torakalni drenaži, 
ki jih je posredoval zdravnik in odgovori na njegova zastavljena vprašanja. S tem se zmanjša 
zaskrbljenost in strah pacienta (Ivanuša, Železnik, 2008; Strniša, 2007). 
Vloga MS je, da pred kirurškim posegom namesti pacienta v pravilen bočni položaj, pripravi 
pripomočke za uvajanje torakalne drenaže in pripravi drenažni sistem. Po navodilih zdravnika 
sodeluje in asistira pri kirurškem posegu (Licul, 2014). Po posegu namesti pacienta v 
polsedeči položaj, ki izboljša delovanje drenaže in dihanje pacienta. Pomaga mu pri 
izkašljevanju, ga spodbuja k globokemu dihanju in pri tem sodeluje z respiratornim 
fizioterapevtom. Pokretnega pacienta MS spodbuja k vstajanju iz postelje. Vse te aktivnosti 
vodijo k boljši predihanosti pljuč in zmanjšanju možnosti nastanka zapleta zaradi okužbe 
dihal (Licul, 2014; Woodrow, 2013; Gorjup, 2009). 
Pri pacientih z BHD sindromom, ki imajo torakalno drenažo, mora MS kontrolirati vitalne 
funkcije (krvni tlak, srčni utrip, telesno temperaturo) in stanje respiracije. Posebno pozornost 
mora posvečati respiratornim funkcijam, kot so: saturacija krvi, število vdihov; opazuje 
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dvigovanje prsnega koša in barvo kože. Odstopanja rezultatov opozarjajo na nepravilno 
delovanje torakalne drenaže (Woodrow, 2013; Ivanuša, Železnik, 2008). 
MS spremlja, opazuje in dokumentira količino ter kakovost drenirane vsebine (zbiralna 
komora drenažnega sistema). Kontrolira pravilno delovanje drenaže. Voda mora v komori za 
uravnavanje podtlaka sukcije žuboreti, kar mora biti usklajeno z dihanjem pacienta. Pri 
odraslem človeku niha podtlak od 8 do 12 centimetrov vodnega stolpca, za učinkovito 
delovanje torakalne sukcije je potreben podtlak od 15 do 20 centimetrov vodnega stolpca. Pri 
spremembi ali prekinitvi nihanja vode je potrebno takoj ukrepati, saj je lahko dren zamašen. 
Zaradi strdkov MS opazuje tekočino v drenažnem in puščanje zraka v komori s podvodno 
zaporo. Pravilna ocena puščanja zraka po drenu je ključna za pravilno načrtovanje zdravljenja 
s torakalno drenažo. Po potrebi v redukcijsko komoro in v komoro za uravnavanje moči 
podtlaka redno doliva redestilirano vodo do označenega nivoja (Štupnik, 2013; Panić, Mertelj, 
2010; Ivanuša, Železnik, 2008; Strniša, 2007). 
Torakalni dren je prišit na kožo s šivom, vendar ga je potrebno še dodatno fiksirati na kožo. 
Dren, ki ni pritrjen ali je nepravilno pritrjen, lahko izpade in pacientu povzroči dodatne 
bolečine ter zaplete pri zdravljenju. MS mora biti pozorna na mesto, kjer je uveden torakalni 
dren in izvajati prevezo rane po aseptični tehniki. Pozorna mora biti na morebitne znake 
vnetja. V primeru sekrecije opazuje tudi količino, videz in vonj. Bris za mikrobiološke 
preiskave vzame po naročilu zdravnika (Panić, Mertelj, 2010; Ivanuša, Železnik, 2008; 
Strniša, 2007). 
Z drenažno posodo pravilno rokuje in mora biti nameščena vsaj 50 cm pod nivojem prsnega 
koša in se jo ne sme dvigovati nad nivo prsnega koša. S tem se prepreči, da bi se tekočina in 
zrak lahko vračala v plevralni prostor. Drenažni sistem se ne sme prevrniti, stati mora na ravni 
podlagi, dren ne sme biti upognjen, pacient ne sme ležati na drenu in le-ta mora biti nameščen 
do drenažnega sistema brez visečih lokov. Dren je položen na posteljo v obliki črke S. O 
rokovanju z drenažnim sistemom pouči tudi pacienta (Štupnik, 2013; Strniša, 2007). 
Bolečina je najpogostejša neželena posledica po vstavitvi torakalne drenaže. Zaradi bolečine 
pacienti z BHD sindromom dihajo plitvo, zato so distalni deli pljuč nepredihani. V njih se 
zadržuje topel in vlažen zrak, kar ugodno vpliva na razmnoževanje bakterij in nastanek 
pljučnice. Pravočasna ocena bolečine in lajšanje prisotne bolečine vplivata na boljše počutje 
pacienta, vse skupaj pa prispeva k boljšemu izidu zdravljenja. Hudo bolečino povzroči tudi 
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pritisk konice drena na parietalno plevro, ki jo omilimo s tem, da torakalni dren nekoliko 
izvlečemo, pomaga tudi sprememba položaja pacienta. MS za ugotavljanje in oceno bolečine 
uporablja vizualna analogna lestvico (VAL) in opazuje pacienta. Analgetik aplicira po 
naročilu zdravnika. Fizična aktivnost (vstajanje, preoblačenje, globoko dihanje) pri pacientu 
poveča bolečino, zato je priporočljivo, da se pacientu pred planirano aktivnostjo aplicira 
analgetik (Božić, 2014; Štupnik, 2013; Woodrow, 2013; Gorjup, 2009). 
Težko dihanje je pogost simptom pri pacientih z BHD sindromom, ki imajo SP. Simptomi kot 
so bolečina v prsnem košu, cianoza, hipoksemija in hiperkapnija lahko povzročijo akutno 
respiratorno odpoved, zato mora MS pri pacientih prepoznati težave s težkim dihanjem in 
hitro ukrepati (Noppen, 2010). 
Pacienti z BHD sindromom, ki imajo na pljučih ciste, morajo biti poučeni, da se ne smejo 
potapljati, saj potapljanje lahko privede do nastanka SP. Previdni morajo biti tudi pri 
potovanju z letali, saj lahko zaradi razlike v zračnem tlaku pride do razpoka cist v pljučih. 
Čeprav dosedanje študije niso pokazale povezanosti med nastankom SP in letenjem z letali, se 
pacientom s ponavljajočimi pnevmotoraksi pred potovanjem svetuje posvet s pulmologom 
(Gupta et al., 2013).  
Stamatakis in sodelavci (2013) poudarjajo, da mora zdravstveno osebje pred vsakim 
kirurškim posegom v splošni anesteziji opozoriti anesteziologa na možen zaplet, saj lahko 
pride pri pacientu z BHD sindromom zaradi mehanske ventilacije med operativnim posegom 
do razpoka cist v pljučih, kar vodi v nastanek spontanega oz. tenzijskega pnevmotoraksa. 
Pnevmotoraks je lahko eno najnujnejših stanj, za katerega je potrebna hitra diagnoza in 
takojšnje ter ustrezno ukrepanje. Zdravljenje ne sme zamujati zaradi čakanja na rentgensko 
potrditev. Pomembno je, da MS kot član zdravstvenega tima ali reševalne ekipe pravočasno 
prepozna znake in simptome pnevmotoraksa, izvede potrebne intervencije (aplikacija kisika- 
po navodilih zdravnika, namestitev v ustrezni položaj, priklop na monitoring). Punkcija ali 
drenaža prsnega koša takoj zmanjšata pritisk zraka v prsni votlini in pacient normalno zadiha. 
Prva pomoč na terenu je vstavitev drenažne igle skozi 2. medrebrni prostor. Punkcijsko iglo 
se pusti odprto, da zrak lahko izhaja in se tako zmanjša pritisk v prsni votlini (Weiser, 2014; 




4.2 Posebnosti zdravstvene nege pacienta z Birt-Hogg-Dube 
sindromom, ki ima tumor na ledvicah 
Kirurška odstranitev tumorja ledvic pri pacientih z BHD sindromom je zahtevna operacija. 
MS mora razumeti kirurški postopek, poznati zaplete, ki nastanejo kot njegova posledica. MS 
v okviru procesa zdravstvene nege razvija celovit načrt za zdravstveno nego pacienta. Proces 
zdravstvene nege se začne s celostno obravnavo pacientovega fizičnega in psihosocialnega 
zdravja. Sodelovanje je bistvenega pomena za zagotavljanje kakovostne zdravstvene oskrbe. 
MS sodeluje z družino in drugimi člani zdravstvenega tima (Klipfel et al., 2010).  
Pacientom, ki kadijo, se svetuje, da vsaj dva meseca pred načrtovanim operativnim posegom 
prenehajo kaditi. Prenehanje kajenja pomaga pri zmanjšanju neželenih posledic. Študije so 
pokazale, da je število respiratornih in kardiovaskularnih zapletov, infekcij in daljšega 
celjenja kirurške rane višje pri kadilcih kot pri nekadilcih (Smeltzer et al., 2010; Hamlin et al., 
2009). 
Pred operativnim posegom pacient podpiše soglasje za poseg. Pred podpisom soglasja kirurg 
na enostaven in razumljiv način pacientu razloži vrsto operativnega posega in možne 
komplikacije med in po posegu ter kako bo potekalo zdravljenje takoj po operativnem posegu 
in kasneje. Anesteziolog pojasni pacientu vrsto anestezije, potek in zbujanje iz anestezije 
(Smeltzer et al., 2010; Lavtižar, Arlič, 2010). 
Operacija tumorja ledvic pri pacientih z BHD sindromom je planirana in timska ter vključuje 
naslednje elemente: 
-podatke o zdravstvenem stanju pacienta v preteklosti, ki vsebujejo natančne podatke o 
preteklih boleznih, operativnih posegih, alergijah, predpisani stalni terapiji, o razvadah kot so 
kajenje, zloraba alkohola in drog;  
- socialno anamnezo; 
- fizični pregled (vitalne funkcije, splošni pregled); 
-12-kanalni elektrokardiogram je potreben za paciente, starejše od 40 let, ki nimajo      
pridruženih bolezni, za paciente s pridruženimi boleznimi pa je obvezen ne glede na starost; 
- preiskave krvi in urina, s čimer se preveri ledvična funkcija in prisotnost bakterij v urinu;  
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- rentgensko slikanje pljuč ni potrebno za paciente, mlajše od 60 let, ki niso srčni ali pljučni 
pacienti, za paciente s pridruženimi srčno-žilnimi in pljučnimi obolenji je rentgensko slikanje 
pljuč pred operativnim posegom obvezno (Hamlin et al., 2009). 
MS sodeluje pri pripravi pacienta na operativni poseg, oceni njegovo fizično in psihično 
stanje, skrbi za terapijo, izvide diagnostičnih preiskav po naročilu zdravnika in pripravo 
operativnega polja (higiena kože, britje, klizma) ter pouči pacienta o pomembnostih in 
aktivnostih po operaciji (Ivanuša, Železnik, 2008). 
MS mora pravočasno prepoznati stanja, ki povečujejo nevarnost operacije, ki vplivajo na 
predoperacijsko pripravo in zdravstveno nego po operaciji. Starost, prehranjenost, obolenja 
imunskega sistema in kronična obolenja so dejavniki tveganja, ki jih mora MS upoštevati pri 
pripravi pacienta z BHD sindromom na operativni poseg (Ivanuša, Železnik, 2008). 
Ker je veliko pacientov pred operacijo ledvic prestrašenih, jih medicinska sestra vzpodbuja, 
da izrazijo svoja čustva. Psihična priprava je obširno in zahtevno področje zdravstvene nege, 
v katerem ima MS pomembno vlogo pri razumevanju pacientovega doživljanja bolezni in 
zmanjševanja strahu. Z izvajanjem profesionalne zdravstvene nege in vzpostavitvijo zaupnega 
odnosa med pacientom in MS se pri pacientu krepi zaupanje in zmanjša strah. Vzpostavitev 
zaupanja je del celostne in individualne obravnave. MS razloži pacientu postopke zdravstvene 
nege do operativnega posega. Podana navodila morajo biti razumljiva, informacije pa si 
sledijo od bolj splošnih k bolj podrobnim. MS z vprašanji oceni, ali je pacient razumel 
navodila in podane informacije (Smeltzer et al., 2010; Lavtižar, Arlič, 2010). 
MS po operativnem posegu pri pacientu z BHD sindromom  izvaja nadzor nad življenjskimi 
funkcijami. Ker so ledvice dobro prekrvljen organ, sta izguba krvi zaradi krvavitve in 
posledično šokovno stanje najbolj pogosti komplikaciji po operaciji tumorja ledvic. 
Napihnjenost trebuha in paralitični ileus sta dokaj pogosti komplikaciji, ki nastaneta zaradi 
funkcionalne motnje peristaltike po operativnem posegu. Na ledvicah lahko po operativnem 
posegu pride do globoke venske tromboze in embolije. MS pacienta spodbuja, da v postelji 
giblje z nogami. Po navodilu zdravnika mu aplicira nizkomolekularni heparin. Zaradi 
operativnega  posega v splošni anesteziji se poveča tveganje za nastanek zapletov na dihalih. 
MS pacienta spodbuja, da se obrača, kašlja, globoko diha, izvaja dihalne vaje s ciljem 
preprečevanja nastanka atelektaz in drugih zapletov z dihali. Pri pacientu z BHD sindromom 
lahko med operativnim posegom pride do spontanega pnevmotoraksa. MS beleži število 
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vdihov, frekvenco in vzorec dihanja. Beleži vitalne znake, meri količino zaužite in izločene 
tekočine.  Opazuje barvo kože, meri telesno temperaturo. Zaradi lokacije rane in položaja med 
operacijo imajo pacienti bolečine tudi v mišicah. Potrebujejo redno analgetično terapijo in 
pomoč pri obračanju  (Smeltzer et al., 2010). 
Vsi pacienti po operaciji ledvic imajo vstavljen stalni urinski kateter in drenažo iz 
operativnega mesta. Nad njima je potreben poseben nadzor, da ostaneta prehodna. MS meri 
izločeno količino in barvo urina. Prav tako opazuje in meri količino drenirane vsebine po 
drenažni cevki. Odsotnost izločanja vsebine po drenu povzroči pri pacientu bolečino in lahko 
povzroči infekcijo. Ob povečani ali zmanjšani količini izločenega urina, ob odsotnosti 
izločanja vsebine iz operativne rane po drenažni cevki in ob pojavu krvavitve iz operacijske 
rane, drenažne cevke ali urinskega katetra mora MS takoj obvestiti zdravnika. (Smeltzer et al., 
2010). 
Za preprečitev okužbe izvaja MS prevezo kirurške rane in drenažnih cevk po aseptični metodi 
dela. Ob znakih in simptomih vnetja, kot so bolečina, rdečina, izcedek iz rane, obvesti 
zdravnika. Posebno pozornost posveča preprečevanju nastanka vnetja sečil, zato pravilno 
rokuje z urinskim katetrom. Pomembno je, da se urinski kateter in drenažne cevke odstranijo 
takoj, ko niso več potrebne. V primeru, da pride do okužbe, zdravnik pacientu predpiše 
antibiotik, ki nima škodljivega vpliva na ledvice (Smeltzer et al., 2010). 
MS pacienta z BHD sindromom pouči o negi v domačem okolju: o negi operativne rane, o 
dovoljenih aktivnostih, prepovedi dvigovanja bremen in pravilni uporabi analgetikov. Pouči 
ga, da v primeru težkega dihanja, povišane telesne temperature, izcedka iz operativne rane, 
prisotnosti krvi v urinu, bolečin in oteklih nog takoj obišče osebnega zdravnika. MS pacienta 
vzpodbuja, da uživa primerno uravnoteženo prehrano in uživa dovolj tekočine. S tem se 
preprečuje obstipacija in zmanjša tveganje za slabše delovanje ledvic. MS zagotavlja čustveno 
podporo in pouči pacienta, saj so pacienti zelo zaskrbljeni, da se tumorji ledvic ne ponovijo in 
bodo zaradi odstranitve ledvice potrebovali dializo (Smeltzer et al., 2010). 
4.3 Posebnosti zdravstvene nege pacienta z Birt-Hogg-Dube 
sindromom, ki ima fibrofolikulome 
Benigni tumorji lasnih foliklov (fibrofolikulomi) so poleg cist na pljučih najpogosteje izražen 
simptom pri pacientih z BHD sindromom. Obrazne lezije lahko odstranijo kirurško ali z 
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laserskim načinom, vendar zdravljenje  ne zagotavlja trajne odstranitve (Schmidt, Linehan, 
2015). 
Pomembno pri pacientih z BHD sindromom in fibrofolikulomi je, da jih MS pouči o pravilni 
negi kože in zaščiti kože pred soncem. Pri čiščenju kože se odsvetujejo močne kemikalije ali 
mila, ki poslabšajo stanje kože. Izpostavljanje soncu lahko poslabša in izsuši kožo, zato je 
pravilna zaščita kože pred soncem ključnega pomena  (Dovemed, 2015). 
Fibrofolikulomi pri pacientu ne povzročajo nobenih resnih zapletov, so neboleči in ne srbijo. 
Pri posamezniku gre zgolj za kozmetični videz, še posebej, če se pojavijo na obrazu (Menko 
et al., 2009). Dovemed (2015) dodaja, da ni dokazov, da bi hrana, ki je bogata z maščobami 
ali izdelki na osnovi čokolade, vplivali na nastanek fibrofolikuloma. 
MS z znanjem o BHD sindromu prepozna pacienta, ki ima na obrazu, vratu ali zgornjem delu 
prsnega koša okrogle, bledo rumene ali bele lezije in svetuje nadaljnje preiskave ter 







Veliko ljudi zboleva za SP in rakom ledvic, prav tako ima veliko ljudi na obrazu kožne 
spremembe, ki so podobne belim papulam. Pojavljanje SP, malignih tumorjev ledvic in 
fibrofolikulomov pri družinskih članih pa lahko kaže na dedno obolenje, vendar ga 
zdravstveno osebje zaradi redkosti BHD sindroma in nepoznavanja bolezni velikokrat ne 
prepozna. Predvideva se, da je število pacientov z BHD sindromom višje od števila do sedaj 
objavljenih podatkov. Prav zaradi tega je bila leta 2017 v Švici in Angliji organizirana 
kampanja, ki se še vedno nadaljuje in katere cilj je seznaniti pulmologe, torakalne kirurge, 
radiologe, medicinske sestre in študente medicine, da je  SP lahko znak, da ima pacient BHD 
sindrom in je zato potrebna nadaljnja diagnostika (BHD foundation, 2014). 
Ugotovili smo, da imajo MS zelo pomembno vlogo pri prepoznavanju, zdravljenju in 
spremljanju  pacienta, ki ima BHD sindrom. MS morajo imeti strokovno znanje o BHD 
sindromu in poznati značilnosti BHD sindroma. Izvajajo zdravstveno vzgojo in s tem 
pripomorejo k boljšemu poznavanju in spoprijemanju pacienta s to obliko dednega obolenja. 
Pacienta poučijo o pravilnem načinu življenja glede na izražene simptome. Poučijo ga o 
nevarnosti kajenja, o zdravem načinu življenja, pravilni prehrani, o vzdrževanju telesne teže. 
Pacienti po operativnem posegu na ledvicah morajo uživati manj slano hrano in dovolj 
tekočine. Pomembno je merjenje krvnega pritiska s ciljem ohranjanja primerne funkcije 
ledvic. MS svetujejo tudi družinskim članom, ki lahko podedujejo BHD sindrom. Če MS 
sumi, da ima pacient simptome, ki so značilni za BHD sindrom, o tem obvesti zdravnika, da 
se izvedejo nadaljnje diagnostične preiskave. Zgodnja prepoznava pacienta z BHD 
sindromom je ključnega pomena za preprečitev posledic, ki vodijo v poslabšanje 
zdravstvenega stanja pacienta zaradi prepoznega zdravljenja, kot je na primer odstranitev cele 
ledvice in pojav metastaz zaradi prepozno odkritega tumorja na ledvicah namesto delne 
odstranitve ledvice pri zgodaj odkritem tumorju ledvice.    
V nekaterih starejših znanstvenih člankih so poročali in ugotavljali povezanost BHD 
sindroma z drugimi malignimi obolenji kot so: polipi črevesja in rak črevesja, rak ščitnice, 
tumor obušesne slinavke, vendar kasnejše študije tega niso potrdile (Schmidt, Linehan, 2015). 
Menko (2009) poudarja, da je genetsko testiranje najbolj zanesljiv način odkrivanja obolelih 




Pri pacientu z BHD sindromom s tumorjem ledvic so zlasti pomembne naslednje temeljne 
življenjske aktivnosti (TŽA): izločanje in odvajanje, dihanje in krvni obtok, gibanje in 
ustrezna lega, izogibanje nevarnostim v okolju in odnosi z ljudmi, izražanje čustev, občutkov, 
doživljanja-duševne, duhovne, socialne in seksualne potrebe, izražanje verskih čustev 
Najpogostejši negovalni problemi v okviru teh TŽA pa so: nevarnost krvavitve, bolečina, 
nevarnost infekcije operativne rane, prenizek volumen tekočin, strah pred operativnim 
posegom in ponovitvijo bolezni, nevarnost okužbe sečil, nepopolna telesna mobilnost. 
Pri pacientu z BHD sindromom in fibrofolikulomi sta izpostavljeni dve TŽA: osebna higiena 
in urejenost ter odnosi z ljudmi, izražanje čustev, občutkov, doživljanja-duševne, duhovne, 
socialne in seksualne potrebe, izražanje verskih čustev, ki vključujejo naslednje negovalne 
probleme: možnost izsušitve kože, možnost poškodbe kože, socialna izoliranost. 
Pri pacientu z BHD sindromom s SP ima v ospredju TŽA dihanje in krvni obtok in 
najpogostejše negovalne probleme kot so: neučinkovito dihanje, nesposobnost učinkovitega 
odstranjevanja izločkov iz dihal, nepopolna ventilacija. Izpostavljene TŽA so tudi: odnosi z 
ljudmi, izražanje čustev, občutkov, doživljanja-duševne, duhovne, socialne in seksualne 
potrebe, izražanje verskih čustev in izogibanje nevarnostim v okolju ter gibanje in ustrezna 
lega, najpogostejši negovalni problemi so: bolečina, nevarnost infekcije na mestu vstavitve 
torakalnega drena, nevarnost infekcije dihal, zmanjšana sposobnost gibanja. 
Pacienti z BHD sindromom imajo obolenja, ki so neobičajna in se razlikujejo od obolenja, za 
katerimi zboleva ostala populacija (npr: prisotnost več tumorjev na eni ali obeh ledvic).  
Histologija tumorjev ledvic pri BHD sindromu je specifična. Iribe in sodelavci (2015) 
navajajo, da mora biti patolog pri histopatološkem pregledu tkiva tumorja ledvic zelo 
previden, saj imajo hibridni onkocitni tumorji, ki so značilni za BHD sindrom, lahko prisotne 
celice, značilne za svetlocelični karcinom, kar vodi patologa v napačno histopatološko 
diagnozo ledvičnega tumorja. Pomembno je, da ima patolog podatek, da gre za tumor 
pacienta, ki ima BHD sindrom.  
Ugotovili so, da imajo pacienti z BHD sindromom in svetloceličnim karcinomom ledvic  
slabšo prognozo, saj svetlocelični karcinom lahko metastazira, najpogosteje  v pljuča, kosti in 
možgane, zato je potrebno redno radiološko spremljanje pacientov. V primeru pojava 
zasevkov je potrebna uvedba biološkega zdravila, saj se svetlocelični karcinom ne odziva na 
zdravljenje s kemoterapijo ali obsevanjem. V nasprotju s svetloceličnim karcinomom pa do 
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sedaj v znanstveni literaturi še ni bilo objavljeno, da bi hibridni onkocitni, ki je najpogostejši 
tumor ledvic pri pacientih z BHD sindromom, metastaziral (Smidht, Linehan, 2015). 
Kajenje je pomemben dejavnik tveganja za nastanek SP in raka ledvic. Podatki o vplivu 
kajenja na nastanek SP in raka ledvic pri pacientih z BHD sindromom so zelo omejeni. 
Študija, ki jo je izvedel Toro s sodelavci (2008), je pokazala, da kajenje pri 189-ih pacientih z 
BHD sindromom ni vplivalo na nastanek pnevmotoraksa, ampak sta na nastanek 
pnevmotoraksa pri pacientih z BHD sindromom vplivala le število in velikost cist na pljučih, 
ki naj ne bi bile povezane s kajenjem. Druge študije so pokazale, da kajenje lahko poveča 
tveganje za nastanek pnevmotoraksa in raka ledvic, zato se pacientom z BHD sindromom 
kajenje odsvetuje (Menko et al., 2009, Toro et al., 2007).  
BHD fundacija ima spletno stran, na kateri lahko pacienti in zdravstveni delavci dobijo vse 
potrebne informacije o BHD sindromu. Zelo pomembno je, da pacient seznani zdravnika, da 
ima BHD sindrom, saj je spremljanje teh pacientov življenjskega pomena, še posebej to velja 





Številna obolenja nastanejo zaradi okvare genskega materiala in se prenašajo na naslednje 
generacije. Med njimi so tudi dedna obolenja, kot je BHD sindrom, ki so zelo redka in jih 
zdravstveno osebje ne prepozna, pacienti ostanejo neodkriti. Za temo diplomskega dela sem 
se odločila zaradi moje družine, ki ji je bila postavljena diagnoza BHD sindrom. Za 
ponavljajočimi SP je prva pričela zbolevati babica in njenih pet bratov in sester. Pri starosti 30 
let je za SP zbolela mami in njen brat. Mami je zaposlena na Nevrološki kliniki, kjer dela tudi 
nevrolog Viktor Švigelj, ki je posumil, da gre lahko pri naši družini za dedno obolenje in 
predlagal, da mami in babici odvzamejo kri za genetske preiskave, kar so na Kliniki za 
torakalno kirurgijo tudi storili. Čez nekaj tednov je mami poklical genetik Borut Peterlin in jo 
prosil za sodelovanje, da odvzame kri še živečim bratom in sestram moje babice, kar je tudi 
storila. Leta 2005 je bil v American journal of respiratory and critical care medicine objavljen 
članek z naslovom  Nonsense mutations in folliculin presenting as isolated familial 
spontaneous pneumothorax in adults. Borut Peterlin dr.med. je povabil mami na razgovor in ji 
objasnil njihove ugotovitve in sicer, da je posebnost  naše in Švedske družine, obravnavane v 
znanstvenem članku  v tem, da zbolevamo samo za SP. Leta 2009  so pri bratu babice odkrili 
tri tumorje, ki so bili prisotni na obeh ledvicah, mami pa je na koži obraza opazila bele 
papule-fibrofolikulome. Posumila je, da se naša družina ne razlikuje od drugih družin, ki 
imajo BHD sindrom. Vsi člani družine so opravili ultrazvok ledvic, ki razen nekaj cist na 
ledvicah drugih posebnosti ni odkril. Mami pa so z ultrazvokom na levi ledvici odkrili dva 
tumorja. Opravila je CT trebuha, ki je potrdil da gre za tumorja na ledvici. Bila je 
obravnavana na urološkem konziliju, ki je odločil, da bodo tumorja odstranili s klasično 
operacijo. Po poteku petih mesecev jo iz Klinike za urologijo še vedno niso obvestili o 
datumu sprejema zaradi operativnega posega. Medtem je izvedela, da v bolnišnici Novo 
mesto izvajajo laparoskopske operacije ledvic. Uspešno so jo operirali. Po dveh dnevih 
obravnave v bolnišnici je bila odpuščena v domačo oskrbo. Kmalu je na dom prejela 
histološki izvid, v katerem je pisalo, da sta bila tumorja velikosti 2,5 cm in 3 cm in da gre pri 
obeh tumorjih za svetlocelični  karcinom, ki je maligen in metastazira. Po prebiranju 
znanstvenih člankov o BHD sindromu, podatku, da svetlocelični karcinom ni pogost za BHD 
sindrom, ter izvidu CT trebuha, ki je pokazal da sta tumorja hipovaskularna, v nasprotju s 
svetloceličnim karcinomom, ki je tipično hipervaskularen, je mami podvomila v izvid 
patologa. To je omenila urologu, vendar se urolog ni odločil za ponoven pregled odstranjenih 
tumorjev.  Po enem letu od operativnega posega je govorila z zdravnikom, ki je zaposlen na 
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Nevrološki kliniki. Poklical je patologa v Splošno bolnišnico Novo mesto, ki je tudi njegov 
prijatelj in mu povedal, da imamo BHD sindrom. Čez dva dni je mami prejela telefonski klic, 
v katerem je izvedela, da se je patolog zmotil in v nekaj dneh prejela uradno popravljen 
histološki izvid, da gre pri obeh tumorjih za kromofobni tip tumorja, pri katerem je prognoza 
bistveno boljša in je značilen za paciente z BHD sindromom. Mami redno hodi na MR ledvic, 
ki so brez posebnosti, hodi na redne kontrole k urologu in nefrologu. Ob značilnih simptomih, 
kot so ponavljajoči SP, tumorji ledvic in fibrofolikulomih, ki so značilni za BHD sindrom, bi 
poučeno zdravstveno osebje prepoznalo dedno obolenje. Zgodnja prepoznava in pravilna 
obravnava pacienta z BHD sindromom vplivata na boljši izid zdravljenja, zmanjšata zaplete 
pri zdravljenju in vplivata na boljšo kakovost pacientovega življenja. Pri pisanju diplomskega 
dela nismo zasledili podatkov o BHD sindromu v slovenski literaturi, le v enem članku je bil 
omenjen. Z izobraževanjem zdravstvenega osebja, še posebno na oddelkih bolnišnic in 
ambulantah, ki obravnavajo paciente s SP, karcinomi ledvic in kožnimi spremembami, bi se 
lahko število neodkritih pacientov z BHD sindromom zmanjšalo. MS mora imeti veliko 
znanja  in veščin pri vodenju in zdravstveni negi pacienta z BHD sindromom. Predvsem bi 
bilo potrebno organizirati izobraževanja in seminarje za MS na kliničnih oddelkih, kjer so 
pacienti z BHD sindromom hospitalizirani zaradi zdravstvenih težav, ki jih imajo. V Angliji 
deluje BHD fundacija, ki je zelo aktivna na tem področju. MS bi se lahko povezale z 
društvom in pridobile čim več potrebnih informacij na podlagi katerih bi se organiziralo 
izobraževanje po različnih kliničnih oddelkih bolnišnic v Sloveniji. Moj predlog je, da bi se 
izobraževale z obiskom simpozij in konferenc, ki so organizirane v tujini večkrat letno. 
Ministrstvo za zdravje je objavilo spletno stran Redke bolezni (nacionalna kontaktna točka), 
kateri cilj je povezati med seboj ustanove, strokovnjake in paciente z redkimi boleznimi ter 
njihove svojce, obenem pa pacientom in medicinskemu osebju omogočiti dostop do 
kakovostnih informacij. MS bi lahko pridobile različne informacije, ki bi jim pomagale 





7  LITERATURA IN DOKUMENTACIJSKI VIRI 
Agarwal PP, Gross BH, Holloway BJ, Seely J, Stark P, Kazerooni EA (2011). Thoracic CT 
findings in Birt-Hogg-Dube syndrome. AJR Am J Roentgenol 196(2): 349–52. 
 
Ahčan U (2007). Prva pomoč: priročnik s praktičnimi primeri. 1. izd. Ljubljana: Rdeči križ 
Slovenije, 323–24. 
 
Alhady O (2014). Nepredvidljivi spontani pnevmotoraks. Proteus 76(5): 203–12. 
 
Al-Hameed FM, Sharma S, Maycher B (2015). Pneumothorax Imaging. New York: 
Medscape. 
Dostopno na: http://emedicine.medscape.com/article/360796-overview#a1 <26. 9. 2016>. 
 
Ayo DS, Aughenbaugh GL, Yi ES, Hand JL, Ryu JH (2007). Cystic lung disease in Birt-
Hogg-Dube syndrome. Chest 132(2): 679–84. 
 
BHD foundation (2014). What is BHD. London: BHD foundation. 
Dostopno na: https://www.bhdsyndrome.org/for-families/what-is-bhd/ <28. 9. 2016>. 
 
Božić J (2014). Uspešnost preprečevanja in lajšanja pooperativne bolečine pri pacientih v 
hrvaških bolnišnicah. Magistrsko delo. Jesenice: Visoka šola za zdravstveno nego. 
Dostopno na: http://revis.openscience.si/IzpisGradiva.php?id=1001 <1. 10. 2016>. 
 
Briggs D (2010). Nursing care and management of patients with intrapleural drains. Nurs 
Stand 24(21): 47–55. 
 
Claessens T, Weppler SA, van Geel M, et al. (2010). Neuroendocrine carcinoma in a patient 
with Birt-Hogg-Dubé syndrome. Nat Rev Urol 7(10): 583–7. 
 
Dovemed (2015). Fibrofolliculoma. Silicon Valley: Dovemed 




Pfaffenroth EC, Linehan WM (2008). Genetic basis for kidney cancer. Expert Opin Biol Ther 
8(6): 779–90.  
 
Ertemi H, Khetrapal P, Pavithran NM, Mumtaz F (2017). Optimising renal cancer patients 
for nephron-sparing surgery: a review of pre-operative considerations and peri-operative 
techniques for partial nephrectomy. Urologia 84(1): 20–7. 
 
Fabre A, Borie R, Debray MP, Crestani B, Danel C (2014). Distinguishing the histological 
and radiological features of cystic lung disease in Birt-Hogg-Dubé syndrome from those of 
tobacco-related spontaneous pneumothorax. Histopathology 64(5): 741–9. 
 
Ferreira-Francisco FA, Soares-Souza A, Zanetti G, Marchiori E (2015). Multiple cystic lung 
disease. Eur Respir Rev 24(138):552–64. 
 
Furuya M, Nakatani Y (2013). Birt-Hogg-Dube syndrome: Clinicopathological features of the 
lung. J Clin Pathol 66(3): 178–86. 
 
Gambichler T, Wolter M, Altmeyer P, Hoffman K (2000). Treatment of Birt-Hogg-Dubé 
syndrome with erbium: YAG laser. J Am Acad Dermato 43(5): 856–8. 
 
García-Donas J, Hernando S, Romero N, Jara C (2011). Knowledge of hereditary renal cancer 
syndromes: A pending issue for oncologists. Anticancer Drugs 22(Suppl1): 15–20. 
 
Gorjup P (2009). Zdravstvena nega pacienta po operaciji pljuč in pacienta s torakalno 
drenažo. In: Rijavec I. Celovita in kompetentna zdravstvena nega kirurškega bolnika, 
Ljubljana, 10. december 2009.  Ljubljana: Zbornik predavanj - Zbornica zdravstvene in 
babiške nege Slovenije - Zveza društev medicinskih sester, babic in zdravstvenih tehnikov 
Slovenije. Sekcija medicinskih sester in zdravstvenih tehnikov v kirurgiji, 45–9. 
 
Gupta N, Seyama K, McCormack FX (2013). Pulmonary manifestations of Birt-Hogg-Dubé 
syndrome. Fam Cancer 12(3): 387–96.  
 




Hawks G, Ninos M , Middelton L, Fowler S (2016). Providing personalized health care: 
Nursing assessment and education of the patient with a hereditary kidney cancer syndrome. 
Maryland: National institutes of health. 
Dostopno na: 
https://ccrod.cancer.gov/confluence/download/attachments/69992615/Hereditary%20Kidney
%20Cancer.pdf?version=1&modificationDate=1368012065767&api=v2 <22. 3. 2016>. 
 
Houweling AC, Gijezen LM, Jonker MA, et al. (2011). Renal cancer and pneumothorax risk 
in Birt-Hogg-Dubé syndrome; an analysis of 115 FLCN mutation carriers from 35 BHD 
families. Br J Cancer 105(12): 1912–12.  
 
Ivanuša A, Železnik D (2008). Standardi aktivnosti zdravstvene nege. Maribor: Fakulteta za 
zdravstvene vede, 616–21.  
 
Klipfel J, Jacobson TM, Havel M (2010). Radical nephrectomy with Inferior vena cava (IVC) 
thrombectomy: Implications for post-operative nursing care. Urol Nurs 30(6): 347–52.  
 
Kluger N, Giraud S, Coupier I et al. (2010). Birt-Hogg Dubé syndrome: Clinical and  
genetic studies of 10 French families. Br J Dermatol 162(3): 527–37. 
 
Kodila V (2008). Osnovni vodnik po kirurški enoti intenzivnega zdravljenja: priročnik za 
medicinske sestre in zdravstvene tehnike. Ljubljana: Univerzitetni klinični center, kirurška 
klinika, 167–75. 
 
Komel R (2010). Človeške dedne bolezni, njihovo izražanje in napovedovanje prihodnosti. 
Ljubljana: Medicinska fakulteta, Medicinski center za molekularno biologijo, 36–7. 
 
Lavtižar J, Arlič L (2010). Predoperativna zdravstvena nega. In: Teoretične in praktične 
osnove zdravstvene nege – izbrana poglavja. Jesenice: Visoka šola za zdravstveno nego, 399–
403. 
 
Leter EM, Koopmans AK, Gille JJ et al. (2008). Birt-Hogg-Dubé syndrome: Clinical  
and genetic studies of 20 families. J Invest Dermatol 128(1): 45–9. 
25 
 
Licul R (2014). Uloga medicinske sestre kod torakalne drenaže. Sestrinski glasnik 19(3): 
228–30. 
 
Light RW (2014). Pneumothorax. New York: Medscape 
Dostopno na: http://www.msdmanuals.com/professional/pulmonary-disorders/mediastinal-
and-pleural-disorders/pneumothorax <26. 9. 2016>. 
 
Iribe Y, Kuroda N, Nagashima Y et al. (2015). Immunohistochemical characterization of 
renal tumors in patients with Birt-Hogg-Dubé syndrome. Pathol Int 65(3): 126–32. 
 
MacDuff A, Arnold A, Harvey J, BTS Pleural Disease Guideline Group (2010). Management 
of spontaneous pneumothorax: British thoracic society pleural disease guideline 2010. Thorax 
65( Suppl 2): 18–31. 
 
Menko FH, van Steensel MA, Giraud S et al. (2009). Birt-Hogg Dubé syndrome:  
Diagnosis and management. Lancet Oncol 10(12): 1199–206. 
 
Minnis P, Riddell P, Keane MP (2016). A rare cause of cystic lung disease - Birt-Hogg-Dubé 
syndrome. Respir Med Case Rep 29(18): 90–2. 
 
Noppen M (2010). Spontaneous pneumothorax: epidemiology, pathophysiology and cause. 
Eur Respir Rev 19(117): 217–19. 
 
Panić Z, Mertelj O (2010). Preveza torakalnega drena in menjava drenažnega sistema 
torakalne drenaže. In: Skela-Savič B, Kaučič BM, eds. Teoretične in praktične osnove 
zdravstvene nege – izbrana poglavja. Jesenice: Visoka šola za zdravstveno nego, 246–52. 
 
Pavlovich CP, Walther MM, Eyler RA et al. (2002). Renal tumors in the Birt-Hogg-Dubé 
syndrome. Am J Surg Pathol 26(12):1542–52. 
 
Predina JD, Kotloff RM, Miller WT, Sinqhal S (2011). Recurrent spontaneous pneumothorax 




Pritchard SE, Mahmoudizad R, Parekh PK (2007). Successful treatment of facial papules with 
electrodessication in a patient with Birt-Hogg-Dubé syndrome. Dermatol Online J 20(7): 15.  
 
Schmidt LS, Linehan WM (2015). Clinical features, genetics and potential therapeutic 
approaches for Birt-Hogg-Dubé Syndrome. Expert Opin Orphan Drugs 3(1):15–29. 
 
Schmidt LS, Nickerson ML, Warren MB et al. (2005). Germline BHD-mutation spectrum and 
phenotype analysis of a large cohort of families with Birt-Hogg-Dubésyndrome. Am J Hum 
Genet 76(6):1023–33.  
 
Skolnik K, Tsai WH, Dornan K, Perrier R, Burrowes PW, Davidson WJ (2016). Birt-Hogg-
Dubé syndrome: Alarge single family cohort. Respir Res 29(17): 22.  
 
Smeltzer SC, Bare BG, Hinkle JL, Cheever KH (2010). Medical-surgical nursing. 12th ed. 
Philadelphia: Lippincott Williams & Wilkins, 596–98. 
 
Stamatakis L, Metwalli AR, Middelton LA, Linehan WM (2013). Diagnosis and management 
of BHD-associated kidney cancer. Fam Cancer 12(3): 397–402. 
 
Strniša N (2007). Zdravstvena nega poškodovanca s torakalno drenažo. In: Naka S. 
Zdravstvena nega poškodovanca, Ljubljana, 12. in 13. april 2007. Ljubljana: Zbornik 
predavanj - Zbornica zdravstvene in babiške nege Slovenije - Zveza društev medicinskih 
sester, babic in zdravstvenih tehnikov Slovenije. Sekcija medicinskih sester in zdravstvenih 
tehnikov v kirurgiji, 118–21. 
 
Štupnik T (2013). Torakalna punkcija in torakalna drenaža: učbenik za zdravnike in 
medicinske sestre. Ljubljana: samozal., 37–9. 
 
Tobino K, Gunji Y, Kurihara M et al. (2011). Characteristics of pulmonary cysts in Birt-





Toro JR, Pautler SE, Stewart L et al. (2007). Lung cysts, spontaneous pneumothorax, and 
genetic associations in 89 families  with Birt-Hogg-Dubésyndrome. Am J Respir Crit Care 
Med 175(10):1044–53. 
Toro JR, Wei MH, Glenn GM et al. (2008). BHD mutations, clinical and molecular genetic 
investigations of Birt-Hogg-Dubé syndrome: A new series of 50 families and a review of 
published reports. J Med Genet 45(6):321–31. 
 
Weiser GT (2014). Pneumothorax (open): Sucking chest wound. New York: Medscape 
Dostopno na: http://www.msdmanuals.com/professional/injuries-poisoning/thoracic-
trauma/pneumothorax-open  <20. 11. 2016>. 
 
Woodrow P (2013). Intrapleural chest drainage. Nurs Stand 27(40): 49–56. 
 
Zhigang Li, Haidong Huang, Qiang Li et al. (2014). Pneumothorax: Observation. J Thorac 
Dis 6(Suppl 4): 421–S426. 
